OT3bIB

Ha aBTOpedepar quccepTallMOHHON paboTsl SIKoBIeBO# Aulekcanipsl EpeMeeBHBI Ha
TeMy  «MOJIEKYJIIDHO-TEHETUYECKMA ~ aHaJM3  MHOXKECTBEHHOM  DK30CTO3HOM
XOHJIPOJUCIUIA3HH B SIKyTHW», NpENCTaBIEHHONW K 3alIUTe Ha COUCKAHHE YYCHOM
CTENEHM KaHAuaTa OMOJIOTHUECKUX HayK MO crienuansHocTH 1.5.7. — ['eHeTHka

HuccepranmonHoe ucciefoBaHue SIkoBieBoil AJiekcaHapbl EpeMeeBHBI HampaBjIeHO Ha
IIOMUCK TEHOB, OTBETCTBEHHBIX 3a pa3BUTHE HACJICJCTBEHHOTO 3a00JIEBaHUS MHOKECTBEHHOMN
9K30CTO3HOH XoHapoauciasuu (MOXJ) B SIKyTuH. AKTyaJdbHOCTH HacTOAIEH paboThI
00yciIoBIE€Ha TeM, YTO Ha CETOJMHSIIHHMH JEHb HAKOIUIEHBI MHOTOJETHHE JAHHbIE KIHHHYECKHUX
HaOJII0IeHUH «IK30CTO3HOH 6oJe3HI». B TO ke BpeMs HaOIio1aBIInecs CopaiidecKie H ceMeitHbIe
CIIy4au JaHHOM IIaTOJIOTHH HE IOABEPTaJIUCh SIHJIEMUOIOTHUECKHM, KIIMHUKO-T€HEAJOTHIECKUM U
MOJICKYISIPHO-TeHETHYECKUM UCCIIEI0BaHUAM Ha COBPEMEHHOM YPOBHE.

B pazgene «Crenenp HaydHOM pa3pabGOTaHHOCTH TEMBI MCCIICJOBAHHUS» aBTOP IPUBOIUT
IPUMEPBI 3THOCTICHM(DUUECKUX HACIEACTBEHHBIX OOJe3HeH, XapaKTEePHBIX JUIS HM30JMPOBAHHBIX
nonynsuui. Ilpuy 5TOM AKYTCKas MNOIyJALMA PAcCMAaTPUBACTCS KakK TOMYJSIHS C TPY30M
HAaCJIC/ICTBEHHBIX 00JIE3HEH, BO3HUKIINX BCIISJICTBHE FTEHETHYECKOTO Apeiida U pa3InyHOl CTeIeHH
M30JIMPOBAHHOCTH. ITO MOJATBEPKIAETCS PE3YNbTaTaMH paHee MPOBEJEHHBIX MOJEKYISPHO-
TEHETHYECKUX ~ HCCICAOBAHMM, TMOKA3aBUIMMH, WYTO CYIIECTBYET psAJ  PaclpOCTPaHEHHBIX
HACJIC/ICTBCHHBIX OOJIE3HEH, XapaKTEpHBIX TONBKO JUIsl SIKYTCKOW IOMYJANMH (HACIeJCTBEHHAs
HECHHJpOMaJIbHasl IIyXoTa, 3-M cunzapoMm, SOPH cunapom, HaciieCcTBEHHAs YH3UMOIIEHUYECKAs
METTEMOITIOOUHEMHUS U JIp. ).

PesynpTaThl 1POBEAEHHOTO HCCIENOBAHMS TO3BOJIMIM BIIEPBBIC OMMCATh 3 HOBBIX
NIaTOJOTMYECKUX  Bapuanta reHa FEXTI — ¢.970delT (p.Tyr324Phefs*35), ¢.1003delC
(p-Leu335Trpfs*24) u ¢.1703_1713delCGGTGCTTTCA (p.Thr568Asnfs*16), sBisrommxcs
MOJICKYJISIPHO-TCHETHYECKMMH TIPUYMHAMH MHOXKECTBEHHOH 3K30CTO3HOM XOHIPOAMCIUIA3UH B
Slxytin. IIpu 3TOM HOCHTENSAMH JaHHBIX BAapHAHTOB SIBISIIOTCS OOJIbHBIE C PA3HOM STHHYECKOI
IPUHAJUIC)KHOCThIO. KpoMe TOro, mouck MOJIEKyIApHO-TeHETHYECKHX NMpHYMH MDX]] mo3BosInI
MICHTH(UIMPOBATh 2 YaCTBIX NATOJOIMYECKHX BapHaHTa reHa £XT2, OTBETCTBEHHBIX 33 PA3BUTHE
JaHHOH martojorud B 64,0% oT obmiero uuciaa GONBHBIX € YCTAHOBJIEHHOW MOINEKYISPHO-
TEHETHYECKOH NPUYUHON Gosie3Hn. VIHTEpeCHO, YTO ONMCAHBI pa3HblE KIMHHUYECKHE (HOPMBI
3a00J1€BaHMsl, aCCOLMMPOBAHHBIE C YTUMH BapUAHTAMHU reHa EXT72.

JlOCTOBEpHOCTL  MONYMEHHBIX pPE3yJbTaTOB B XOJAE BBIIOJHEHUS JUCCEPTAIIMOHHOTO
UCCIIEI0OBAHMS IIOATBEPKIACTCS IPUMEHEHHUEM COBPEMEHHBIX METOJIOB MOJIEKY/ISAPHO-TEHETHUECKHX
MCCIICZIOBaHNH, OHOMH(OPMATHYECKOTO aHAIM3a [aHHBIX CEKBEHHPOBAHMS HYKJICOTHIHON
nocnenoBarensHocTy JAHK u cratuctuyeckoro ananmsa.

IIpakTHYECKyI0 EHHOCTh MCCEPTALMOHHOM paboThI IpeCTaBIsAeT pa3paboTKa U BHEPEHHE
B IIPaKTHKy MEIUKO-TCHETHYECKOrO KOHCYJIBTUPOBAHUS PErHOHA METO/OB MOJIEKYJISPHO-
TCHETHYECKOW JIMaTHOCTHKH MHOXKECTBEHHOM 5K30CTO3HOW XOHAPOJHMCIUIA3HH (JBYX UaCTBIX

TIaTOJIOTMUCCKUX BapUAHTOB reHa EXT2).




ApTopedepar uMeeT UYSTKYIO CTPYKTYpPY, MOJHOCTBIO COOTBETCTBYET —CONEPKAHMIO
JMCCEPTAINH, BKJIIOYAeT B ceOs BCE OCHOBHBIE pa3feibl JUCCEPTAIIMOHHOW paboThI, MaTepual
U3JIOXKEH SICHO M JIOTMYHO, IPOMJUTIOCTPUPOBAH 7 PUCYHKAaMH U 2 TabiuiiamMu. Pe3ynbraTel paboTh
OTPaXXEHHI B 13 myOaMKaIusx, BKIIOYas 5 ctaTel B )ypHaax, pekoMeHoBanHbEIx BAK MOH PO u
obcyxeHbl Ha PoccHHCKMX M MEXIyHapOAHBIX KOH(EpeHIHUsX. Pe3yibTaThl AUCCEPTAIHOHHON
PabOThI IOJTHOCTBIO OTPAXKEHBI B PEIIEH3UPYEMBIX M3IaHHUSIX.

3aMeyaHUM ¥ BOIIPOCOB HET K aBTOpe(epaTy U IUCCEPTAIMH.

3axmouenne. TakuM o06pa3oM, aHATH3 COMEPKAHUS M CTPYKTYPHI JAHHBIX, H3J0KEHHBIX B
aBTopedepare, O3BOJISAET CEIaTh BBIBOJ O TOM, UTO JHCCEpTaIliMOHHas pabora A.E. SIkoBieBoii Ha
TeMy «MOJNEKyIApHO-TEHETHYECKUH aHAIN3 MHOKECTBEHHON JK30CTO3HOM XOHPOIMCILIA3HH B
SIkyTvn» BBINOJHEHAa HAa BBICOKOM HAayYHOM M METOJMYECKOM YPOBHE, SBISETCS 3aKOHYEHHBIM
Hay4YHBIM HCCJIEJIOBAHUEM, IIOJHOCTBIO COOTBETCTBYeT TpeboBanusM 1.9 «llonoxkenus o
NPUCYXJICHUH YUCHBIX CTEIICHEN», YTBEPKICHHOTO NIocTaHoBIeHueM [IpaBurenscrea PO Ne842 ot
24.09.2013 r. (B pemakuuu ot 11.09.2021 r. Nel539), mpeapsBiaseMbIM K JUCCEPTALMAM Ha
COMCKaHHE YYEHOM CTENEHM KaHIugaTa Hayk, a ee aBTop SIkoBieBa Auexcanzapa EpemeeBHa
3aCITY’KUBACT NMPHUCYKICHUSA YICHOM CTEIIEHH KaHuJaTa OMOJOTHYECKUX HAyK IO CHEIMaIbHOCTH
1.5.7. — I'eneruka.

JIOKTOp MEMIIMHCKUX HayK, mpodeccop,

Unen-koppecnionient PAH,

3aciry>KeHHBIN ieATeb Hayku PO,

3aMeCTHTENb AUPEKTOPA TI0 HAYYHO-KIIMHHYECKOM paboTe,

3aBenyromias 1ab0paToprel TeHETHIECKON SIIUIEMHOJIOTHH,

3aBenyromas kapeapoit Opranuzannu 3paBoOX paHEHHS,

OOIIECTBEHHOTO 3/I0POBbSI 1 MEIMUKO-TCHETHIECKOTO MOHUTOPUHT'A
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(www.med-gen.ru, e-mail: mgnc@med-gen.ru)

S, 3unuenko Pena AGynb(ha3oBHa, a0 COTNIACHE HA BKIIOUECHHE CBOHX epco: BIX JIAHHBIX B
JOKYMEHTHI, CBA3aHHBIC C pabOTON JHCCEPTAIMOHHOTO coBeTa 24,1.21%¢ e IepaTbHOr0
TOCYIapCTBEHHOr0  OIOJDKETHOTO  HAay4HOTO  YUPEXKICHHS HallMOHAJIbHBIN

HCCIIC/IOBATCIIbCKUHA MEIMIIMHCKUM 1eHTp Poccuiickoi akageMMM Hayk», W UX JaIbHEHIIyIo
00paboTKy.




